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RESUMO: O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) para pesquisa da Fenilcetonúria, Hipotireoidismo
Congênito, Fibrose Cística, Anemia Falciforme e outras Hemoglobinopatias, conhecido como “Teste do Pezinho”,
tem como objetivo detectar e tratar precocemente doenças que, se prevenidas, evitam seqüelas como a deficiên-
cia mental e outras. Pretendemos, através deste artigo, despertar a atenção dos profissionais de saúde, principal-
mente dos enfermeiros, que atuam no atendimento do recém-nascido, da gestante, da parturiente e da puérpera,
sobre a importância do diagnóstico precoce das enfermidades pesquisadas no Programa, com finalidades primor-
diais de assessorar o lactente para o seu bom desenvolvimento físico, neurológico, psicológico e intelectual, além
de oferecer aos familiares o aconselhamento genético. O exame é gratuito e amparado por lei, e para que a pre-
venção seja efetiva, todas as Maternidades devem realizar as coletas de amostra de sangue do calcanhar do bebê
sempre na alta hospitalar. 
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SUMMARY:  The National Program of Newborn Screening for research of the Phenylketonuria, Congenital Hypo-
thyroidism, Cystic Fibrosis, Sickle Cell Disease and other Hemoglobinopathies, it has as objective precociously to
detect and to treat illnesses that, if prevented, prevent sequels as the mental deficiency and others. We intend,
through this article, to awake the attention of the health professionals, mainly of the nurses, who act in the atten-
dance of the just-been newborn, of the gestante, the woman in labor and in puerperium, on the importance of the 
precocious diagnosis of the diseases searched in the Program, with primordial purposes to assist the suckle for its 
good physical, neurological, psychological and intellectual development, besides offering to familiar the o genetic
advise. The examination gratuitous and is supported by law, and so that the prevention is effective, all the Materni-
ties must always carry through the collections of sample of blood of the heel of the high baby in the hospital one.
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RESUMEN: El Programa Nacional de Seleción de Recién-nacido para pesquisa de la Fenilcetonúria, Hipotireoi-
dismo Congénito, Fibrose Cística, Anemia Falciforme y otras Hemoglobinopatias, conocido como “Examen del
Piezito”, tiene como objetivo detectar y tratar precozmiente enfermedades que, se prevenidas, evitan secuelas
como la deficiencia mental y otras. Deseamos, através deste artículo, despertar a atención de los profesionales de
la salud, principalmente de los enfermeros, que actuam en el atendimiento del recién-nacido, de la gestante, de la
parturienta y de la puérpera, sobre la importancia del diagnóstico precoz de las enfermedades pesquisadas en el
Programa, com las finalidades primordiais de asesorar el lactente para su bueno desenvolvimiento físico, neuroló-
gico, psicológico y intelectual, el más allá del ofrecer a sus familiares el aconsejamiento genético. El examen es
gratuito y amparado por ley, y para que la prevención sea efectiva, todas las Maternidades deben realizar las co-
lectas del muestra de sangre de lo calcañar del bebé siempre en la alta hospitalar.
PALABRAS CLAVES: Programa de Seleción de Recién-nacido; prevención; diagnostico precoz.
INTRODUÇÃO
O Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN) para pesquisa da Fenilce-
tonúria, Hipotireoidismo Congênito, Fibrose 
Cística, Anemia Falciforme e outras Hemo-
globinopatias, conhecido como “Teste do 
Pezinho”, criado e implementado pela Por-
taria do Ministério da Saúde MG/MS  n.º 
822/01 (BRASIL, 2001), tem como objetivo 
detectar e tratar precocemente doenças,
que se prevenidas evitam seqüelas como a 
deficiência mental e outras.. 
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Pretendemos despertar, através des-
te artigo, a atenção dos profissionais de sa-
úde, principalmente dos enfermeiros, que 
atuam no atendimento do recém-nascido, 
da gestante, da parturiente e da puérpera,
sobre a importância do diagnóstico precoce 
das enfermidades pesquisadas no PNTN,
com finalidades primordiais de assessorar o 
lactente para o seu bom desenvolvimento
físico, neurológico, psicológico e intelectual,
além de oferecer aos familiares o aconse-
lhamento genético. 
Entre as múltiplas causas de defici-
ência mental, algumas são preveníveis,
quando precoce e corretamente diagnosti-
cadas. É o caso da Fenilcetonúria, do Hipo-
tireoidismo Congênito e da Deficiência da 
Biotinidase.
A história do Programa de Triagem 
Neonatal teve início em 1961 com Dr. Ro-
bert Guthrie, médico pesquisador que de-
senvolveu o método de coletar amostras de 
sangue em papel filtro, em Jamestown, New 
York, com a pesquisa da Fenilcetonúria em
crianças de dois hospitais e cujas amostras
de sangue eram enviadas ao laboratório da 
Escola Estadual Newark; e, em 1963, após
várias tentativas do Dr. Guthrie e colabora-
dores para convencer a comunidade cientí-
fica da viabilidade do Rastreamento para 
Fenilcetonúria, o Estado de Massachussetts 
foi o primeiro a estabelecer uma lei obrigan-
do a realização do teste em todos os recém-
nascidos no Estado. A partir daí, o teste de 
Triagem Neonatal para Fenilcetonúria foi 
considerado o padrão para este tipo de me-
todologia  (MARTON DA SILVA, 2002). 
No Brasil, o Programa de Triagem
Neonatal para Fenilcetonúria teve início em
1976, com o Dr. Benjamin José Schmidt,
médico pediatra que juntamente com outros 
colegas também médicos, criaram um labo-
ratório na APAE de São Paulo. Em 1986, o 
Programa de Triagem Neonatal foi imple-
mentado com a pesquisa  também do Hipo-
tireoidismo Congênito. Neste mesmo ano de 
1986, Dr. Schmidt e seus colaboradores
criaram no ambulatório da APAE/ São Paulo 
uma equipe multidisciplinar para atender os 
portadores de Fenilcetonúria e Hipotireoi-
dismo Congênito, com tratamento especiali-
zado (MARTON DA SILVA, 2002).
O Programa de Triagem Neonatal de 
São Paulo, através da APAE/SP, e seu co-
ordenador Dr. Schmidt, contribuíram signifi-
cativamente para a aprovação da Lei Esta-
dual n.º 3914/73 (SÃO PAULO,1973), que 
foi a primeira lei no Brasil tornando obrigató-
ria a realização do Teste de Triagem Neo-
natal para Fenilcetonúria, e em 1990 tam-
bém a obrigatoriedade para pesquisa do 
Hipotireoidismo Congênito, que passou a
ser chamado e conhecido como “Teste do 
Pezinho”, devido ao local da punção capilar
para coleta do sangue ser o calcanhar do 
bebê (MARTON DA SILVA, 2002). Também
no mesmo ano foi aprovada a Lei Federal 
n.º 8069/90 (BRASIL, 1990). 
No Paraná, o Serviço de Referência 
em Triagem Neonatal é a Fundação Ecu-
mênica de Proteção ao Excepcional (FE-
PE), uma instituição privada e filantrópica,
cuja missão é a pesquisa, prevenção, diag-
nóstico, bem como a educação, habilitação,
reabilitação e integração das pessoas por-
tadoras de deficiência; realiza sua missão 
há trinta anos, através de diversos  progra-
mas como a Escola Ecumênica (sede e 
subsede), Estimulação Precoce,  atendi-
mento a portadores de Múltipla Deficiência,
a Profissionalização e o Centro de Pesqui-
sas. A FEPE que iniciou suas pesquisas
para Fenilcetonúria em 1981 como projeto 
piloto em Curitiba, expandindo-se em 1987 
com a pesquisa também do Hipotireoidismo
Congênito, através da Lei Estadual n.º 8627 
de 9 de dezembro de 1987 (PARANÁ,
1987). Atualmente, com a nova Portaria do 
Ministério da Saúde 822/01, a FEPE em
parceria com o SUS, examina em média 
180.000 crianças por ano, pesquisando as
quatro enfermidades determinadas pelo
PNTN e tria também para a Deficiência da
Biotinidase, com ônus exclusivo para a FE-
PE, atingindo todos os municípios do Esta-
do.
Os casos positivos para as patologias
triadas são tratados por uma equipe técnica
especializada, também da própria FEPE, 
em ambulatório no Hospital de Clínicas em
Curitiba, devido à parceria existente entre
as duas instituições.
Como pudemos comprovar através 
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Pezinho” é realizado gratuitamente e está
amparado por lei .Todas os Hospi-
tais/Maternidades devem realizar as coletas
de amostra de sangue do calcanhar do be-
bê sempre na alta hospitalar. 
Para que haja uma prevenção efetiva
e como podem (embora não devam) ocorrer
altas precoces, ou seja, antes do bebê 
completar as 48 horas de vida, está deter-
minado que as coletas deverão ocorrer 
sempre na alta hospitalar, independente do 
tempo de vida do recém-nascido e, a mãe 
deverá levar seu filho à Unidade Básica de 
Saúde mais próxima de sua casa,  para re-
petição do exame, uma semana após a pri-
meira coleta. 
Esta determinação, às vezes, gera 
desconforto às famílias e até aos profissio-
nais da saúde, mas é importante que se 
esclareça os motivos da repetição. 
No “Teste do Pezinho” pesquisa-se 
também a Fenilcetonúria ou PKU (abrevia-
tura de Phenylketonuria em inglês), é uma 
doença genética, autossômica-recessiva, na 
qual o organismo não metaboliza o aminoá-
cido fenilalanina, que se acumula nos teci-
dos devido à deficiência de uma enzima que 
o converte em importantes produtos biológi-
cos. Os altos níveis de fenilalanina causam
uma progressiva perturbação no desenvol-
vimento do sistema nervoso que, após al-
guns meses, manifesta-se através de con-
vulsões e retardo do desenvolvimento neu-
ropsicomotor. A prevalência mundial da Fe-
nilcetonúria é um caso positivo para cada 
12.000 nascidos vivos (MARTON DA SIL-
VA, 2002). O tratamento para esta enfermi-
dade consiste em um leite especial e uma 
dieta com baixa quantidade de fenilalanina,
programada e orientada pela nutricionista
especializada. Este tratamento deve ter iní-
cio precoce, preferencialmente na terceira 
semana de vida do bebê; e, com esta medi-
da, pode-se reduzir a possibilidade do sis-
tema nervoso ser afetado, permitindo um 
desenvolvimento satisfatório à criança, sem 
sinais e sintomas da seqüela que é o retar-
do mental. 
A Fenilcetonúria para ser diagnosti-
cada é preciso que o bebê tenha ingerido 
leite. AUERBACK & MORROW (1983), aler-
tam que as concentrações de fenilalanina 
podem não estar significativamente eleva-
das até que o lactente tenha ingerido prote-
ína dietética durante as primeiras 48 horas
de vida. Com a alta precoce, pode aconte-
cer  que ele ainda não tenha mamado e me-
tabolizado o suficiente e apresentar um re-
sultado de exame falso normal.
Como o Programa Nacional de Tria-
gem Neonatal pesquisa ainda outras quatro 
doenças que independem da ingestão de 
leite, é recomendada e obrigatória a coleta
das amostras de sangue do calcanhar do 
bebê sempre na alta hospitalar, indepen-
dente do tempo de vida do mesmo. 
Outro aspecto é a desinformação das 
mães e até de médicos sobre o exame e a 
sua importância. Existem pessoas que a-
creditam ser o Teste do Pezinho o “carimbo”
do pé do bebê, a impressão plantar e, se o 
Hospital/Maternidade libera as mães sem 
realizar a coleta, elas acabam acreditando 
que seus filhos já fizeram o teste. 
Há também o fato da mãe não levar o 
filho para a Unidade de Saúde ou ao próprio 
Hospital para coletar o sangue, por desin-
formação, ou por medo, ou por dó, porque 
vai doer. 
Temos conhecimento de casos que 
se confirmaram positivos já no exame reali-
zado em coleta na alta precoce e que a mãe 
não procurou a Unidade de Saúde para re-
petição; assim como casos de mães que 
não coletaram na alta hospitalar e que só 
procuraram a Unidade de Saúde para pri-
meira coleta quando o bebê já constava 
mais idade, implicando no risco de já haver
se instalado a seqüela, retardo mental ou 
outra complicação. Na maioria das vezes a 
mãe considera que com o seu filho nada de 
mal acontecerá. Ninguém está imune, a ú-
nica garantia em relação à prevenção das
seqüelas dessas doenças é o “Teste do Pe-
zinho”.
É bom lembrar que as crianças por-
tadoras dessas enfermidades nascem nor-
mais e desenvolvem-se normalmente até o 
quarto ou quinto mês de vida, mas já po-
dendo estar se instalando a seqüela antes
de um mês; portanto, a única e melhor ma-
neira de prevenir é fazendo o exame em 
tempo hábil, da forma como é orientado,
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A Enfermagem tem participação im-
portante e intransferível no PNTN porque é 
o profissional de enfermagem quem mais 
interage com a clientela alvo: a mãe e o re-
cém  nato. Desde o pré-natal, nas Unidades
Básicas de Saúde, é esse profissional quem
deve informar e orientar a gestante que 
quando o seu bebê nascer ele fará um e-
xame, na alta da maternidade, chamado 
“Teste do Pezinho”, no qual serão coletadas
algumas gotinhas de sangue para preveni-lo
do retardo mental e, que este exame é gra-
tuito e exigido por lei. Assim, a futura mãe já 
estará informada e ciente de que deverá 
exigir o exame quando seu filho nascer. 
o diagnóstico, inicie o tratamento o mais
precocemente possível. SMITH (1984) vem 
corroborar nossas colocações quando afir-
ma que os pacientes fenilcetonúricos e até
mesmo os portadores das demais patologi-
as, são normais por ocasião do nascimento. 
Caso a enfermidade permaneça ignorada e 
não tratada, o lactente, durante o primeiro 
ano de vida, desenvolve gradativo retardo 
mental, retardo de maturação psicomotora, 
tremores, convulsões, e tantos outros sinais 
e sintomas irreversíveis.
O diagnóstico dessas doenças pes-
quisadas no Programa Nacional de Triagem
Neonatal -“Teste do Pezinho”, é fundamen-
talmente laboratorial. A triagem de recém-
nascidos principalmente para fenilcetonúri-
cos, segundo LEVY (1979), é uma necessi-
dade porque os sinais clínicos da doença 
não aparecem senão após o 6º mês de vida 
do bebê, quando o dano cerebral já é irre-
versível em algum grau. 
Na Maternidade, estas informações 
deverão ser repetidas e a coleta realizada.
A técnica correta de coleta das amostras de 
sangue para o “Teste do Pezinho” é um 
procedimento de enfermagem. O profissio-
nal deverá estar ciente do quê e por quê irá 
fazer esta coleta. Deve haver uma preocu-
pação no preenchimento da ficha de coleta, 
pois é nela que se encontram as informa-
ções necessárias sobre a criança e, se hou-
ver caso de reconvocação para repetição da 
coleta por problemas técnicos ou por resul-
tados alterados dos exames, a busca da 
mãe será mais rápida e eficiente. Sempre 
fazer o preparo psicológico da mãe e, se 
possível, que ela participe no momento da 
coleta, com o bebê no colo. 
Como enfermeira atuante no PNTN 
no Paraná, trabalhamos com afinco na di-
vulgação, informação, sensibilização, orien-
tação, fiscalização da realização do “Teste 
do Pezinho” por termos conhecimento téc-
nico-científico sobre o exame e principal-
mente por reconhecermos o imensurável e 
inestimável valor que tem. Percebemos du-
rante o nosso trajeto de seis anos nessa 
estrada quantas dificuldades existem: como 
o pouco interesse e conhecimento dos mé-
dicos pediatras (especialmente nos berçá-
rios); o conhecimento reduzido da técnica
de coleta pelo enfermeiro e equipe de en-
fermagem; a ausência de enfermeiros em 
berçários; a dificuldade econômica da saú-
de pública; a gratuidade do Programa; a 
rotatividade dos profissionais de enferma-
gem dos Hospitais/Maternidades e Unida-
des de Saúde; a pouca divulgação do PNTN
- “Teste do Pezinho” na imprensa escrita,
falada e televisionada; a falta de comunica-
ção entre os profissionais de saúde e o u-
suário; o desconhecimento pelo usuário dos 
seus direitos e deveres como cidadãos; a 
dificuldade para se acreditar e se efetivar a 
prevenção; a falta de sensibilização do pro-
fissional de saúde e às vezes, até mesmo o 
descaso, pela ignorância sobre o PNTN. 
Aquecer sempre o pezinho do bebê 
com bolsa de água morna ou compressa 
morna, para melhor obtenção do sangue. 
Fazer anti-sepsia no local correto do pé, 
com o algodão ligeiramente umedecido no 
álcool 70%, puncionar com lanceta estéril e 
descartável num movimento único e firme;
desprezar sempre a primeira formação de 
gota de sangue; não comprimir demasiado,
evitando a hemólise e iniciar a coleta, dei-
xando sempre o sangue pingar no papel 
filtro, observando os círculos e o preenchi-
mento completo nos dois lados do papel. 
Assim que a gota de sangue pingar, 
movimentar o papel para auxiliar no preen-
chimento total do círculo e para evitar ex-
cesso local de sangue, no caso de pingar
gota sobre gota. Observar visualmente ou 
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que o sangue passou para o outro lado, evi-
tando-se assim a insuficiência de material. 
Ao terminar a coleta pressionar o al-
godão seco sobre o local para estancar o 
sangramento, não sendo necessário nem
recomendável fazer curativo. Destacar o 
“informativo aos pais” da ficha de coleta e 
entregar à mãe, reforçando a importância 
do exame e também a necessidade de que 
ela busque o resultado dentro de 15 dias na 
secretaria do Hospital/Maternidade, para 
apresentá-lo ao médico. 
O papel da Enfermagem no PNTN  - 
“Teste do Pezinho” é extremamente impor-
tante e necessário desde a informação às 
mães até a volta delas na busca do resulta-
do do exame. É preciso que o profissional 
de enfermagem se conscientize do seu pa-
pel como agente multiplicador de informa-
ções e orientações no trabalho preventivo 
da Saúde Mental. 
Como referimos no início desta refle-
xão, pretendemos ao menos despertar nos
profissionais de saúde, principalmente de 
enfermagem, o interesse e o desejo de co-
nhecer um pouco mais sobre o Programa 
Nacional de Triagem Neonatal, e assim, 
conseqüentemente prestar um cuidado in-
tegral e humano aos recém-nascidos que 
assistirem. Portanto voltamos à questão da 
coleta na alta hospitalar, independente do
tempo de vida do bebê e, se acontecer an-
tes das 48 horas, o exame deverá ser repe-
tido uma semana após na Unidade de Saú-
de mais próxima da casa da mãe. Nada de
“dós”, de medos, por ter que repetir  a cole-
ta, porque  “nenhuma doença é rara se ela 
atinge o seu filho”.
Encerramos com a frase de uma mãe 
de criança com deficiência mental: é prefe-
rível vê-lo chorando por alguns minutinhos 
quando da realização da coleta, do que cho-
rar a vida toda ao vê-lo deficiente mental ou 
com alguma outra seqüela, por não ter feito
um exame gratuito e exigido por lei  (MAR-
TON DA SILVA, 2001. p 07).
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